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I. REVISÃO DE LITERATURA 
 
1. Introdução 
                     
 A Genética surgiu na medicina no início do século XX, quando Garrod e outros perceberam 
que as leis mendelianas de hereditariedade eram capazes de explicar a recorrência de certos 
transtornos nas famílias. Durantes os 100 anos seguintes, a genética médica passou de uma pequena 
subespecialidade preocupada com alguns poucos transtornos hereditários raros a uma especialidade 
médica reconhecida, cujos conceitos e abordagens constituem componentes importantes do 
diagnóstico e tratamento de muitas doenças, tanto as comuns quanto as raras. Isso é ainda mais 
notável no começo do século XXI, com a conclusão do Projeto Genoma Humano (PGH), um 
empreendimento internacional para detectar a sequência completa do genoma humano, definido como 
a soma total de informações genéticas da nossa espécie (NUSSBAUM, 2013). 
 Em 1856, quando Mendel estabeleceu as leis da hereditariedade, era inconcebível imaginar o 
desenvolvimento e as perspectivas da genética para este século. Recente, e resumidamente, 
vivenciamos no cenário internacional a discussão acerca dos alimentos transgênicos em 1996, a 
clonagem da ovelha Dolly em 1997, o sequenciamento do genoma humano em 2000, os estudos na 
área da proteômica em 1998, da metabolômica em 2003, do exoma em 2009, e mais atualmente 
estamos aprendendo com as pesquisas na área da epigenética, além dos estudos focados em terapias 
gênicas para a cura de doenças genéticas, ambas com estudos datados desde 1990. Com o avanço das 
tecnologias genéticas, o diagnóstico de indivíduos portadores de doenças genéticas e/ou com 
predisposição genética estão aumentando a cada dia, criando, assim, uma demanda pelo repasse de 
informações que visem ao esclarecimento dos mecanismos genéticos básicos envolvidos na 
determinação e no tratamento das condições humanas, sejam elas físicas ou comportamentais. O 
fornecimento de informações desta natureza tem múltiplos benefícios, que vão desde a prevenção do 
surgimento de novos casos à melhoria da qualidade de vida das pessoas envolvidas (RAMIREZ e 
PRAXEDES, 2015).  
 A Genética na área de saúde pode abordar desde estudos de herança de doenças nas famílias, 
mapeamento de genes em locais específicos do cromossomo e análise dos mecanismos moleculares 
através dos quais os genes causam as doenças, até o diagnóstico e tratamento da doença, como 
também a consulta ou aconselhamento genético que envolve a comunicação de informações relativas 
a riscos, prognósticos e tratamentos para pacientes e suas famílias (JORDE et al., 2004).  
 Estima-se que uma parcela significativa da população necessite de algum tipo de atendimento 
relacionado a problemas genéticos, seja para diagnóstico, tratamento ou aconselhamento. No entanto, 
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poucos indivíduos e famílias recebem o atendimento necessário por motivos diversos, destacando-se 
a desinformação da comunidade a respeito de doenças hereditárias, a dificuldade de diagnóstico e 
encaminhamento para especialistas e a insuficiência de serviços de genética, muitas vezes restrita à 
universidade (VIEIRA e GIUGLIANI, 2013).  
 Há menos de um século, as doenças de origens não-genéticas (devido à desnutrição, condições 
sanitárias precárias e infecção por microrganismos) eram quase que exclusivamente a causa de 
mortalidade da maioria das crianças e a desnutrição proteico-calórica, responsável por grande número 
das internações nas enfermarias de hospitais pediátricos brasileiros. Nas últimas décadas houve uma 
melhoria nas condições de saúde da população nos grandes centros urbanos e, como resultado, as 
doenças genéticas vêm ganhando maior número em hospitais pediátricos (CARAKUSHANSKY, 
2001).  
 À medida que os problemas de origem infectocontagiosa e carencial (pobreza) vão sendo 
resolvidos, aqueles de ordem congênita e hereditária se tornam pertinentes e de relevância na saúde 
pública, devendo ser alvo de ações oficiais específicas. Sabe-se que 5% dos nascidos vivos 
apresentam alguma anomalia do desenvolvimento determinada total ou parcialmente por fatores 
genéticos. Acrescentando-se os distúrbios que se manifestam mais tardiamente, como em certas 
enfermidades crônicas degenerativas, fica ainda mais evidente o efeito dos condicionantes genéticos 
sobre a saúde (HOROVITZ et al., 2006).  
 Diferentes tipos de alterações no material genético causam os distúrbios que podem ser 
classificados como: cromossômicos, monogenéticos, multifatoriais e mitocondriais. Essas alterações 
podem tanto ser herdadas, que é o caso da maioria das doenças genéticas já encontradas e descritas, 
quanto originadas por novas mutações, especialmente em tecido somático, provocando doenças como 
o câncer (JORDE et al., 2004).  
 A consulta genética está se tornando uma área importante da genética humana aplicada, e um 
crescente número de pacientes solicitam informações ou são encaminhados para consulta sobre 
diagnóstico, impacto e riscos de recorrência da doença genética. À medida que tanto a mídia, quanto 
a literatura disseminam novidades sobre a genética, o interesse público e dos profissionais de saúde 
cresce ainda mais (VOGEL e MOTULSKY, 2008).  
 Apesar do crescente interesse de graduandos e recém-graduados de cursos de Saúde pela 
atuação na área de Genética Humana Clínica, observa-se uma lacuna enorme na capacitação destes 
profissionais. No Brasil, considerando a nova política do Sistema Único de Saúde (SUS) de Atenção 
às Doenças Raras que prevê uma demanda maior de profissionais de Saúde capacitados para 
atendimento público, constata-se a necessidade de atenção urgente em Genética Humana e Clínica na 
formação dos profissionais da Saúde (RAMIREZ e PRAXEDES, 2015).  
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 O manejo das condições genéticas deve ser conhecido pelos profissionais que atendem as 
famílias em todos os níveis de assistência à saúde. Na atenção primária, por exemplo, a identificação 
de um risco genético (incluindo os reprodutivos ou a predisposição para doenças) permite o 
encaminhamento dos casos, quando necessário, bem como o acompanhamento dos pacientes afetados 
e de suas famílias (VIEIRA, 2012). Uma intervenção precoce nos diversos casos de doenças genéticas 
e de malformações congênitas pode diminuir a morbidade e mortalidade, como também permite o 
adequado aconselhamento das famílias (VIEIRA, 2013). 
  Dados mundiais e nacionais sugerem que a maioria dos profissionais de saúde não 
especialistas em Genética tem algum conhecimento básico da especialidade, porém é incapaz de 
fornecer informação e orientação adequadas sobre doenças dessa natureza e procedimentos 
relacionados. Como o primeiro contato dos pacientes com doença genética usualmente é com um 
médico generalista, com quem desenvolvem uma relação de confiança, estes têm um papel 
fundamental no encaminhamento e orientação dos pacientes. Em países onde não há serviços de 
Genética em número suficiente, o paciente pode ser acompanhado apenas pelo médico de Atenção 
Primária. Por esse motivo, esses profissionais necessitariam receber uma maior atenção às doenças 
genéticas em sua formação para que possam cumprir o papel de orientador satisfatoriamente 
(CORREIA et al., 2011). 
  Os princípios e as abordagens genéticos não se restringem a nenhuma especialidade ou 
subespecialidade médica; ao contrário, permeiam muitas áreas da medicina. Para que os pacientes e 
suas famílias possam se beneficiar plenamente da expansão do conhecimento genético, todos os 
médicos e seus colegas nas profissões de saúde precisam entender os princípios subjacentes da 
genética humana. Esses princípios incluem a existência de diferentes formas de um mesmo gene 
(alelos) na população; a ocorrência de fenótipos semelhantes surgidos a partir de mutações e variações 
em diferentes loci; a noção de que os transtornos familiares podem surgir a partir de variantes 
genéticas que causam suscetibilidade a doenças em meio as interações gene-gene e gene-ambiente; o 
papel das mutações somáticas no câncer e no envelhecimento; a possibilidade de se realizarem 
diagnósticos pré-natais, exames pré-sintomáticos e triagens populacionais; e, por fim, a promessa de 
poderosas terapias baseadas nos genes (NUSSBAUM, 2013).  
 A formação em genética nos cursos de graduação em medicina é fundamental para o 
entendimento dos determinantes biológicos do binômio saúde-doença. Além disso, a mudança do 
perfil epidemiológico torna as doenças com determinantes genéticos cada vez mais relevantes como 
problema de saúde pública. Assim, manejar as doenças com este perfil, tanto em pacientes como em 
suas famílias, de forma ética, diligente e considerando a lógica e as políticas do SUS, passa a ser 
competência desejável para todos os médicos, impactando na sua formação na graduação (Sociedade 




2. As origens da Genética 
                     
 Nossa compreensão atual de genética humana deve muito ao trabalho do monge austríaco 
Gregor Mendel (1822-1884) que, em 1865, apresentou os resultados de seus experimentos de 
cruzamentos com ervilhas de jardim à Natural History Societ de Brünn na Bohemia (hoje Brno na 
República Tcheca). Logo depois as observações de Mendel foram publicadas por esta associação na 
Transactions of the Society, onde permaneceram ignoradas até 1900, cerca de 16 anos após a sua 
morte, quando sua importância foi primeiro reconhecida. Em essência o trabalho de Mendel pode ser 
considerado como a descoberta dos genes e como eles são herdados. O termo “gene” foi criado em 
1909 pelo botânico dinamarquês Johannsen, e é derivado do termo “pangen” introduzido por De 
Vries. Este termo é derivado da palavra “transgênese”, criada por Darwin em 1868. Em 
reconhecimento à enorme contribuição de Mendel, o termo mendeliano hoje é aplicado tanto a 
padrões diferentes de herança apresentados por características monogênicas quanto a distúrbios 
resultantes de defeitos em um único gene. À medida que cresceu o interesse da herança mendeliana, 
houve muita especulação de como ela de fato ocorria. Nessa época também era conhecido que cada 
célula continha um núcleo dentro do qual várias estruturas filamentares conhecidas como 
cromossomos, assim chamados devido a sua afinidade por certos corantes (croma=cor, soma=corpo). 
Estes cromossomos haviam sido observados desde a segunda metade do século XIX como um 
resultado do desenvolvimento de técnicas de coloração citológica (TURNPENNY e ELLARD, 2009). 
 Os padrões de herança de características nos cruzamentos entre linhagens de diferentes 
variantes herdadas, descobertos e descritos sistematicamente por Mendel, correspondem aos padrões 
de distribuição dos cromossomos nos gametas na meiose. À medida que as pesquisas sobre herança 
continuavam, foram descobertas informações sobre várias características situadas em pontos 
diferentes ao longo dos cromossomos. A estrutura química do material genético e o modo pelo qual 
os genes especificam as informações permaneceram desconhecidos até a metade do século XX. A 
despeito dessa falta de conhecimento, foi possível uma grande quantidade de manipulação genética 
no período inicial da ciência genética. Os cientistas logo perceberam que essas manipulações 
genéticas permitiram investigar propriedades biológicas em geral. O acúmulo de evidências que 
começou nos anos de 1920 levou à conclusão de que o DNA é o material genético. O poder analítico 
da investigação genética aumentou imensamente com o conhecimento da estrutura química do DNA, 
de como a informação no DNA é convertida em moléculas de atividade celular e como sinais 
bioquímicos das células controlam que informação genética será lida por células em partes diferentes 





3. A Base Molecular da Herança 
                     
 O DNA é uma macromolécula de ácido nucleico polimérica composta de três tipos de 
unidades: um açúcar com cinco carbonos, a desoxirribose; uma base contendo nitrogênio, e um grupo 
fosfato. As bases são de dois tipos, purinas e pirimidinas. No DNA existem duas bases do tipo purinas, 
adenina (A) e guanina (G), e duas pirimidinas, timina (T) e citosina (C). Os nucleotídeos, cada um 
composto de uma base, um fosfato e uma fração açúcar, polimerizam-se em longas cadeias de 
polinucleotídeos por meio de ligações 5`-3` fosfodiéster formadas entre as unidades de desoxirribose 
adjacentes. No genoma humano, essas cadeias de polinucleotídeos (sob a forma de hélice dupla) são 
centenas de milhões de nucleotídeos, estendendo-se de aproximadamente 50 milhões de pares de 
bases (para o menor cromossomo, cromossomo 21) a 250 milhões de pares de base (para o maior 
cromossomo, cromossomo 1). A estrutura anatômica do DNA carrega a informação química que 
permite a transmissão exata da informação genética de uma célula para suas células-filhas e de uma 
geração para a próxima. Ao mesmo tempo, a estrutura primária do DNA especifica as sequencias de 
aminoácidos das cadeias de polipeptídeos das proteínas (NUSSBAUM, 2013). 
 O DNA possui características especiais que originam essas propriedades. O estado Natural do 
DNA, como descrito por James Watson e Francis Crick, em 1953, é uma hélice dupla. A estrutura 
helicoidal assemelha-se a uma escadaria em espiral com giro para a direita, na qual suas duas cadeias 
de polinucleotídeos seguem em direções opostas, mas ligadas por pontes de hidrogênio entre as pares 
de bases: A de uma cadeia combinada com T da outra e G com C. A natureza especifica das 
informações genéticas codificadas pelo genoma humano encontra-se nas sequências de C’s, A’s, G’s 
e T’s do seus filamentos da hélice dupla ao longo de cada um dos cromossomos, tanto do núcleo 
como da mitocôndria. Devido à natureza complementar dos dois filamentos do DNA, o conhecimento 
da sequência de bases de nucleotídeos de uma das fitas automaticamente permite determinar a 
sequência de bases na outra fita. A estrutura em dupla-fita das moléculas de DNA permite que elas 
se repliquem precisamente pela separação das duas fitas, seguidas de síntese de dois filamentos 
complementares novos, de acordo com a sequência da fita molde original. De forma semelhante, 
quando necessário, a complementaridade das bases permite um reparo eficiente e correto de danos às 
moléculas de DNA (NUSSBAUM, 2013). 
 A expressão regulada dos estimados 25.000 genes codificados no genoma humano envolve 
um conjunto de inter-relações complexas entre níveis diferentes de controle, incluindo a própria 
dosagem de gene (controlada por mecanismos de replicação e segregação cromossômica), estrutura 
do gene e, por fim, transcrição, união do RNA, estabilidade o mRNA, tradução, processamento de 
proteínas e degradação proteica. Para alguns genes, as flutuações no nível de produto funcional do 
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gene, devidas à variação herdada em uma estrutura de um determinado gene ou alterações induzidas 
por fatores não-genéticos, como alimentação e ambiente, são de, relativamente, pouca importância. 
Para outros genes, alterações no nível de expressão podem ter consequências clínicas diretas, 
refletindo a importância daquele produto gênico em determinadas vias biológicas. A natureza da 
variação hereditária na estrutura e função dos cromossomos e genes, e a influência dessa variação na 
expressão de traços específicos é a pura essência da genética médica e molecular (NUSSBAUM, 
2013).  
 
4. As origens da Genética Médica 
 
 Em 1990 ressurgiu o trabalho de Mendel. Suas publicações foram citadas quase 
simultaneamente por três botânicos europeus, De Vries (Holanda), Correns (Alemanha) e Von 
Tschermak (Áustria), e isto marcou o real início da genética médica, dando um enorme ímpeto ao 
estudo das doenças herdadas. O credito do primeiro reconhecimento é compartilhado por Willian 
Bateson e Archibald Garrod, que juntos propuseram que a alcaptonúria era um distúrbio recessivo 
raro. Nesta condição relativamente benigna a urina fica escura quando exposta a álcalis devido à 
incapacidade do paciente em metabolizar o ácido homogentísico. Durante o curso do século XX 
gradualmente ficou claro que os fatores hereditários estavam implicados em muitas condições, e que 
diferentes mecanismos genéticos estavam envolvidos. (TURNPENNY e ELLARD, 2009). 
 Durante as melhorias do século XX em todas as áreas da medicina, mais notadamente na saúde 
pública e terapêutica, resultaram em mudanças de padrão de doenças, com o crescente 
reconhecimento do papel dos fatores genéticos em causar doenças em todas as idades. Para alguns 
parâmetros, tais como mortalidade perinatal, os números reais de casos com causas exclusivamente 
genéticas provavelmente permaneceram constantes, mas sua contribuição relativa para os dados em 
geral aumentou, como outras causas, tais como infecção, declinaram. Para outras condições, tais 
como doenças crônicas da vida adulta, a contribuição geral da genética quase certamente aumentou 
com a maior expectativa de vida, dando mais oportunidades para a interação adversa genética e 
ambiental se manifestar, por exemplo na doença coranariana e diabetes melito (TURNPENNY e 
ELLARD, 2009). 
 O estudo da genética e o seu papel em causar doenças humanas hoje é amplamente 
reconhecido como estando entre as áreas mais excitantes e influentes da pesquisa médica. Desde 
1962, quando Francis Crick, James Watson e Maurice Wilkins ficaram famosos por sua elucidação 
da estrutura do DNA, o Prêmio Nobel para Medicina e/ou fisiologia foi recebido em 19 ocasiões por 
cientistas trabalhando em genética humana e molecular ou campos correlatos. Os estudos pioneiros 
foram empregados na indústria de tecnologia molecular com aplicações tão diversas quanto o 
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desenvolvimento de cultivos resistentes a doenças geneticamente modificadas, o uso de animais 
geneticamente modificados para produzir drogas terapêuticas, e a possível introdução de vacinas 
baseadas em DNA para condições tais como malária. As empresas farmacêuticas estão investindo 
pesadamente na farmacogenômica baseada no DNA – terapia com drogas adaptadas à constituição 
genética pessoal (TURNPENNY e ELLARD, 2009).  
 
5. Genética médica na Graduação em medicina 
 
 É importante a consciência de que, embora o Brasil ainda sofra com males típicos do 
subdesenvolvimento, o momento é de transição epidemiológica, com o aumento proporcional dos 
defeitos congênitos e das doenças de etiologia genética como causas de morbi-mortalidade. São 
condições frequentemente graves e incapacitantes, porém passíveis de serem diagnosticadas, tratadas 
e eventualmente prevenidas, muitas vezes com uma simples consulta médica. Por esse motivo, o 
diagnóstico e o tratamento das malformações congênitas/doenças genéticas, assim como o 
aconselhamento genético das famílias afetadas, deveriam ser incluídos no planejamento para a gestão 
da saúde pública no País. O conhecimento das concepções sobre Genética entre os médicos é 
necessário para que as políticas públicas de saúde a respeito do tema sejam planejadas, considerando 
quem vai aplicá-las na prática diária, e também para que modificações no currículo das escolas 
médicas possam ser feitas de forma adequada (CORREIA et al., 2011). 
 Em países onde não há serviços de genética em número suficiente, o paciente pode ser 
acompanhado apenas pelo médico de atenção primária. Por esse motivo, esses médicos necessitariam 
receber uma formação bem melhor que a atual, para que o papel de orientador seja cumprido 
satisfatoriamente. Os médicos que atuam na área da clínica médica, devido à vasta quantidade de 
alterações e doenças multisistêmicas que devem ter conhecimento, são os que mais tem conhecimento 
sobre a genética médica, mesmo que seja na elucidação em reconhecer um conjunto de alterações 
genéticas no paciente, e encaminhá-lo a um profissional especialista (geneticista) (BRITTO et al, 
2013). 
 Em relação aos acadêmicos de medicina, principalmente os alunos do sexto ano do curso, o 
seu conhecimento sobre genética médica é totalmente proporcional ao conteúdo que tiveram sobre 
essa disciplina durante a vida acadêmica. A dúvida reside na eficiência da abordagem dessa disciplina 
nas escolas de medicina, o quão próximo as aulas teóricas estão da prática médica, gerando no 
acadêmico um conhecimento básico para ser posto em prática no dia a dia nos ambulatórios e 
posteriormente em seus consultórios (BRITTO et al, 2016). 
 Segundo Rosa e Solomon, apenas ensinar o que há de mais atual em genética aos estudantes 
de medicina já não é suficiente para que eles apliquem seus conhecimentos de forma a beneficiar seus 
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futuros pacientes. Também é necessário ensiná-los o valor do conhecimento da vida diária e de que 
forma se pode transitar entre este saber e o acadêmico, buscando contribuições de ambos. Dessa 
forma, durante as sessões de aconselhamento genético, as questões que afligem seus pacientes podem 
ser mais bem compreendidas pelo médico e respondidas de forma mais objetiva e clara, atendendo 
ao interesse daquela pessoa em particular (BRITTO et al, 2016). 
 A formação em genética nos cursos de graduação em medicina é fundamental para o 
entendimento dos determinantes biológicos do binômio saúde-doença. Além disso, a mudança do 
perfil epidemiológico torna as doenças com determinantes genéticos cada vez mais relevantes como 
problema de saúde pública. Assim, manejar as doenças com este perfil, tanto em pacientes como em 
suas famílias, de forma ética, diligente e considerando a lógica e as políticas do SUS, passa a ser 
competência desejável para todos os médicos, impactando na sua formação na graduação (Sociedade 
Brasileira de Genética Médica e Genômica, 2019). Isso foi reconhecido na última versão das 
Diretrizes Curriculares Nacionais para Cursos de Medicina, publicada em 2014, ao determinar 
claramente como competência, em seu artigo 12:  
 
“IV - Promoção de Investigação Diagnóstica:  
a) proposição e explicação, à pessoa sob cuidado ou responsável, 
sobre a investigação diagnóstica para ampliar, confirmar ou 
afastar hipóteses diagnósticas, incluindo as indicações de 
realização de aconselhamento genético”  
 
 A Sociedade Brasileira de Genética Médica e Genômica (SBGM) define como competência 
mínima em Genética para médicos egressos da graduação: 1 - Suspeitar o diagnóstico de uma 
condição de base genética; 2 - Explicar e propor ao paciente a necessidade de realizar investigação 
para ampliar, confirmar ou afastar essas hipóteses diagnósticas; 3 - Indicar o aconselhamento 
genético.  
 Para atingir este perfil, quatro competências fundamentais são necessárias: 
1. Examinar regularmente a sua própria competência clínica, reconhecendo as lacunas de 
aprendizagem e os avanços da genética e da genômica ao longo do tempo, compreendendo a 
necessidade de educação continuada.  
2. Identificar indivíduos que apresentem ou possam desenvolver uma doença genética e saber como 
e quando fazer encaminhamento para um profissional especializado em genética médica.  
3. Manejar pacientes com doenças genéticas/defeitos congênitos previamente diagnosticados, 
utilizando diretrizes clínicas já estabelecidas, no âmbito da sua atuação profissional.  
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4. Promover e estimular práticas clínicas e de educação em saúde objetivando a prevenção de doenças 
genéticas/defeitos congênitos.  
 
 São considerados componentes das competências: 
1. Conhecimentos:  
1.1. Reconhecer a importância das doenças genéticas/defeitos congênitos dentro do contexto 
epidemiológico local e nacional.  
1.2. Conhecer a terminologia e os conceitos básicos usados na genética médica.  
1.3. Conhecer os padrões de herança clássicos no âmbito das famílias e comunidades.  
1.4. Reconhecer a importância do heredograma ao avaliar a predisposição/susceptibilidade e 
a transmissão de doenças genéticas.  
1.5. Ter noções básicas da morfogênese e da fisiologia humana, e do papel da genética nesses 
processos.  
1.6. Conhecer os princípios básicos de genética e biologia molecular (divisão celular, 
alterações cromossômicas, tipos de mutação, código genético, etc.) e como se associam à 
formação de doenças, incluindo aspectos de carcinogênese e dos distúrbios neurogenéticos.  
1.7. Entender como a interação de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atuam na 
susceptibilidade, no início e no desenvolvimento de doenças, assim como na manutenção da 
saúde e resposta ao tratamento.  
1.8. Conhecer as bases da farmacogenética.  
1.9. Reconhecer os principais agentes teratogênicos e as medidas preventivas relacionadas 
(especialmente álcool e drogas ilícitas).  
1.10. Reconhecer os principais fatores de risco genéticos – idade parental avançada, 
consanguinidade, recorrência familiar.  
1.11. Conhecer as medidas preventivas relacionadas às doenças genéticas/defeitos congênitos 
– ácido fólico pré-concepcional, imunizações maternas, hábitos de vida saudáveis.  
1.12. Reconhecer que as doenças genéticas são frequentemente distúrbios multissistêmicos, 
necessitando de abordagem interdisciplinar e multiprofissional.  
1.13. Conhecer os princípios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.  
1.14. Conhecer os formulários oficiais e obrigatórios para registro das doenças 
genéticas/defeitos congênitos – Declaração de Nascido Vivo e Declaração de Óbito.  
1.15. Conhecer as doenças genéticas/defeitos congênitos que não são raros, ou seja, que têm 
prevalência superior a 1,3:2.000 indivíduos.  
1.16. Conhecer os principais testes genéticos utilizados na prática clínica.  
1.17. Conhecer as bases do aconselhamento genético.  
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1.18. Conhecer a rede de atenção e cuidados em saúde disponível nos três níveis de 
complexidade para os indivíduos com doenças genéticas/defeitos congênitos e suas famílias.  
1.19. Conhecer as atribuições do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doenças 
de base genética/congênita, com intuito de operacionalizar o sistema de 
referência/contrarreferência.  
1.20. Conhecer os princípios de genética e biologia molecular básica associados aos 
mecanismos oncológicos e a consequente interface da genética com a oncologia 
(oncogenética).  
1.21. Conhecer os princípios de genética básica e sua interface com os distúrbios 
neurológicos (neurogenética).  
 
2. Habilidades  
2.1. Reunir informações e interpretar a história genética de uma família, incluindo a 
construção de um heredrograma de no mínimo três gerações, e reconhecimento de padrões 
de herança.  
2.2. Reconhecer a variação do fenótipo normal e suas alterações morfológicas e funcionais.  
2.3. Preencher adequadamente os documentos de referência e contrarreferência dos pacientes 
com suspeita de doenças genéticas e defeitos congênitos ou com diagnóstico definido.  
2.4. Usar habilidades de comunicação adequadas e demonstra consciência da necessidade de 
confidencialidade e de uma abordagem não diretiva junto aos pacientes e suas famílias.  
2.5. Usar adequadamente a tecnologia disponível para a obtenção de informações atualizadas 
sobre genética e genômica.  
2.6. Reconhecer as interfaces principais da genética em diferentes áreas clínicas de forma 
multidisciplinar.  
 
3.  Atitudes  
 3.1. Respeitar o aconselhamento genético não diretivo e não coercitivo.  
3.2. Considerar as crenças culturais e religiosas do paciente a respeito da sua herança 
genética, quando presta cuidados a pessoas com, ou em risco de desenvolver doenças 
genéticas.  
3.3. Perceber a importância e a necessidade de privacidade e confidencialidade.  
3.4. Ter consciência do impacto social e psicológico de um diagnóstico genético no paciente 
e seus familiares.  
3.5. Trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e 




6. Genética Clínica e Atenção primária em Saúde 
 
 No Brasil, as questões econômicas, sociais e ambientais são regulamentadas por políticas 
públicas. Uma política pública pode ser entendida como um dispositivo que revela o dever do Estado 
em garantir, no âmbito da saúde, a resolutividade dos serviços, o acesso oportuno à assistência e a 
prática do cuidado. Essas têm, no bojo de sua criação, a razão de ampliar a capacidade do sistema em 
acolher as necessidades de saúde e, ao mesmo tempo, reorganizar as práticas, de maneira que possam 
ser mais resolutivas e integrais (SANTOS et al, 2014). 
 Concomitantemente ao desenvolvimento de normas legais que garantiram e orientaram a 
gestão, a operacionalização e o financiamento do Sistema Único de Saúde (SUS) no Brasil, o mundo 
passou por um avanço inédito na área da genética humana. Esse avanço abriu novos espaços para a 
aplicação da genética na área da saúde, revolucionando o conhecimento sobre causa e efeito das 
doenças e métodos de diagnóstico e criando novas e inéditas terapias. Ao mesmo tempo, as técnicas 
de diagnóstico por imagem também passaram por um avanço, que permitiu uma visualização muito 
mais nítida de problemas morfológicos e estruturais do corpo humano, inclusive do concepto 
(NOVOA MC, 2011). 
 A Genética é a ciência voltada para a atenção às alterações cromossômicas, doenças gênicas 
e síndromes raras, que podem ser herdadas e afetam de 3-5% da população no mundo. Já o termo 
genômica, utilizado pela primeira vez por McKusick e Ruddle, compreende o estudo de todos os 
genes do genoma humano, suas interações entre si, com o meio ambiente, sob a influência de fatores 
culturais e psicossociais. De acordo com essas definições e com pressupostos dos diretores dos 
National Institutes of Health e do National Human Genome Research Institute, nove dentre as dez 
primeiras causas de morbimortalidade mundiais podem ser consideradas doenças genéticas e 
genômicas, por apresentarem tais predisposições. Assim, está sendo proposto um novo modelo de 
cuidado embasado em genômica, que abrange o diagnóstico, a prevenção e a terapêutica com base na 
constituição genética individual. Pode-se considerar que o cuidado baseado em genômica está em 
consonância com a integralidade na assistência à saúde por compreender a dimensão biopsicossocial 
e espiritual do ser humano. A integralidade, um dos princípios do SUS, orienta as linhas de cuidado, 
por meio das quais podem ocorrer a promoção, prevenção e reabilitação da saúde, frente à 
complexidade e às especificidades do processo saúde/doença, das diferentes abordagens do processo 
de cuidar e das distintas dimensões da pessoa a ser cuidada (SANTOS et al, 2014).  
 Sensível às reivindicações de geneticistas médicos e de associações de familiares e de pessoas 
afetadas por doenças genéticas, o poder executivo publicou, em 20 de janeiro de 2009, a portaria 81, 
que instituiu, no âmbito do SUS, a Política Nacional de Atenção Integral em Genética Clínica. É 
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importante ressaltar que, no preâmbulo justificatório da emissão da portaria, o aconselhamento 
genético ( AG) foi citado como “pilar central” da atenção à saúde em genética clínica” e, mais ainda, 
como um procedimento que “deve ser garantido a todos os indivíduos e famílias sob risco de anomalia 
congênita ou doença genética”. Entretanto, são inúmeras as dificuldades associadas a essas asserções 
(NOVOA MC, 2011). 
 A primeira dificuldade para implementar e oferecer serviços de aconselhamento genético 
poderia,  então, ser resumida da seguinte forma: desconhecimento por parte das autoridades de saúde, 
federais e estaduais, e das próprias associações profissionais, quanto ao número de profissionais de 
saúde, médicos, biólogos, odontólogos, enfermeiros, farmacêuticos, nutricionistas, psicólogos, 
biomédicos, fisioterapeutas e terapeutas ocupacionais atuando efetivamente na área de genética, 
inclusive realizando aconselhamento genético, seja no âmbito público ou no âmbito privado. A 
segunda dificuldade estratégica à oferta de serviços de aconselhamento genético seria reconhecer o 
aconselhamento como área de atuação de um profissional de saúde devidamente preparado para tal, 
incentivando as associações a estabelecerem um currículo mínimo para a formação do conselheiro 
genético. Por outro lado, desde 1968 se formam no Brasil mestres e doutores em genética humana, 
com capacitação para fazer aconselhamento genético e que hoje não têm campo de trabalho fora da 
universidade. O terceiro aspecto a ser considerado na inclusão da genética no serviço público de saúde 
é a atuação conjunta entre os Ministérios da Saúde e da Educação (NOVOA MC, 2011). 
 Para exequibilidade da Política, a portaria pressupõe ações nos níveis de atenção básica e 
especializada. Na atenção básica podem ser realizados procedimentos de baixa complexidade como 
a identificação, referência e o acompanhamento de indivíduos e famílias com agravos relacionados a 
desordens genéticas. A atenção especializada abrange os centros de referência em genética clínica e 
as unidades especializadas, com acompanhamento multiprofissional e interdisciplinar, na realização 
de procedimentos de média complexidade para os casos que forem encaminhados pela atenção básica 
(SANTOS et al, 2014). 
 O direito universal à saúde está bem estabelecido, mas entre declarações de propósitos e a 
realidade há abismos quase intransponíveis. O acesso e o consumo de serviços proporcionados aos 
indivíduos com doenças genéticas, ou sob risco de apresentarem patologias geneticamente 
determinadas, têm se mostrado aquém do esperado, exemplo claro da divergência entre a proposição 
constitucional e a realidade dos serviços brasileiros de genética (SANTOS et al, 2014). 
 Fazer da assistência em genética uma parte do SUS implica em oferecer essa assistência na 
atenção básica, ou seja, em programas desenvolvidos localmente, como ocorre no Programa de Saúde 
da Família (PSF). O PSF poderia ter na sua equipe um profissional de saúde com conhecimentos de 
genética para colaborar na prevenção, reconhecer doenças genéticas, levantar heredogramas, orientar 
o planejamento familiar, informar sobre a origem genética das doenças encontradas, informar a 
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comunidade sobre teratógenos e a maneira de evitá-los e sobre nutrientes necessários e que 
influenciam malformações ou prejudicam o desenvolvimento e, não menos importante, manter 
registros atualizados das doenças genéticas encontradas. É esse atendimento primário que alimenta o 
atendimento secundário e terciário. É através do trabalho no atendimento primário que se vai 
conhecer o tipo de enfermidade genética incidente em cada região, o que, para um país com as 
dimensões territoriais e a heterogeneidade humana do Brasil, é absolutamente necessário para orientar 
a priorização em termos de atendimento e programas de triagem em cada região (NOVOA MC, 2011). 
 Partindo da premissa de que o avanço do conhecimento na área de genética afeta todas as 
pessoas, independentemente da profissão, é indispensável que pelo menos os profissionais de nível 
superior estejam cientes desse fato para enfrentar suas responsabilidades de cunho profissional, 
pessoal e social. A introdução desses conhecimentos no currículo da segunda metade do ensino 
fundamental e no ensino médio seria altamente desejável, não somente por garantir o conhecimento 
a quem não pretende ou não consegue ingressar no ensino superior, mas também por formar a base 
sobre a qual o profissional de saúde construirá seu conhecimento tradicionais e culturais ganharam 
significado e força mesmo dentro do contexto da modernidade. Não há como ignorar essas mudanças 
(NOVOA MC, 2011). 
 Além de formalizar e efetivar a organização de uma rede de genética clínica no Brasil, outras 
ações precisarão ser implementadas para que o sistema não apenas funcione adequadamente, mas que 
também seja progressivamente expandido e adaptado de acordo com as necessidades crescentes do 
país. Iniciativas governamentais já existentes deverão ser sedimentadas, e programas não-
governamentais poderão eventualmente ser agregados ao sistema, visando seu enriquecimento e 
otimização (HOROVITZ et al, 2006) 
 Um outro grande avanço na politica pública em saúde foi a criação das Diretrizes para Atenção 
Integral às Pessoas com Doenças Raras no Sistema Único de Saúde – SUS, por meio da portaria 
Portaria GM/MS nº 199 de 30/01/2014. 
 De acordo com Denis e colaboradores (2009), a Organização Mundial de Saúde, define uma 
Doença Rara (DR) como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 indivíduos, ou seja, 1,3 
pessoas para cada 2.000 indivíduos. As Doenças Raras são caracterizadas por uma ampla diversidade 
de sinais e sintomas e variam não só de doença para doença, mas também de pessoa para pessoa 
acometida pela mesma condição. Manifestações relativamente frequentes podem simular doenças 
comuns, dificultando o seu diagnóstico, causando elevado sofrimento clínico e psicossocial aos 
afetados, bem como para suas famílias. As Doenças Raras são geralmente crônicas, progressivas, 
degenerativas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de suas famílias. O 
número exato de doenças raras não é conhecido. Estima-se que existam entre 6.000 e 8.000 tipos 
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diferentes de DR. Oitenta por cento (80%) delas decorrem de fatores genéticos, as demais advêm de 
causas ambientais, infecciosas, imunológicas, entre outras (Ministério da Saúde, 2014). 
 As Diretrizes para Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras no Sistema Único de 
Saúde definem que: 
1. A Atenção Básica, por meio das Unidades Básicas de Saúde, Equipes de Saúde da Família, Equipes 
de Atenção Básica tradicionais e/ou parametrizadas e do Núcleo de Saúde da Família (NASF), é uma 
das portas de entrada do indivíduo com necessidade de cuidado em Doenças Raras e sua família. Ela 
se presta, em especial, à orientação para a prevenção de anomalias congênitas, deficiência intelectual, 
erros inatos do metabolismo, doenças raras não genéticas e também ao reconhecimento do indivíduo 
com necessidade de atendimento em doenças raras. A educação permanente para os profissionais que 
atuam na Atenção Básica tem papel fundamental na qualificação do atendimento na porta de entrada 
da linha de cuidado às pessoas com Doenças Raras, garantindo processo formativo aos profissionais 
na assistência, aos pacientes e suas famílias. Além disso, é capaz de propiciar o encaminhamento 
regulado do paciente com DR aos serviços especializados, informações precisas sobre o apoio às 
pessoas e famílias com patologias raras, informações que caracterizam suas condições de riscos ou 
recorrências, formas de lidar com as diferentes situações geradas, reabilitação e adaptação, apoio 
familiar e reinserção social, podendo proporcionar, assim, um cuidado integral.  
2. A Atenção Básica deverá ainda encaminhar para Serviço de Atenção Especializada ou Serviços de 
Referência em Doenças Raras os indivíduos e famílias com suspeita de doenças genéticas, incluindo 
anomalias congênitas ou de manifestação tardia, deficiência intelectual, erros inatos do metabolismo 
e doenças raras não genéticas, ou com risco de desenvolvê-las, bem como nos casos a seguir para 
avaliação de necessidade de Aconselhamento Genético (AG), conforme a definição do procedimento 
adotada na diretriz. Ainda cabe à Atenção Básica oferecer consulta médica para avaliação e eventual 
encaminhamento a Serviço Especializado ou Serviços de Referência em DR, fundamentada em 
anamnese e exame físico, com coleta dos dados referentes à situação apresentada, podendo incluir: 
- Doença Rara diagnosticada: anamnese completa, com especial atenção à história familiar, exame 
físico meticuloso, incluindo os aspectos morfológicos; 
- Futura descendência: anamnese completa, com especial atenção à história familiar e presença de 
consanguinidade. Coletar o máximo de informações sobre os casos que motivaram a consulta, se 
possível examinando-os ou coletando dados prévios mais objetivos sobre a afecção (exames 
subsidiários, consultas, relatórios médicos, laudos de exames complementares, especialmente 
biopsias e necropsias). 
- Caracterizar adequadamente a consanguinidade: realizar exame físico cuidadoso, considerando a 
suspeita diagnóstica e o fato de indivíduos de isolados geográficos poderem ter uma maior incidência 
de doenças raras, necessitando de uma vigília constante da Atenção Básica. 
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- Gestações de risco: anamnese completa, história familiar, laudos de ultrassons e outros exames 
complementares;  
- Demais casos: principais sinais e sintomas da doença avaliada, situações ambientais que favoreçam 
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  Introdução - A formação em genética nos cursos de graduação 
em medicina é fundamental para o entendimento dos determinantes 
biológicos do binômio saúde-doença. Além disso, a mudança do perfil 
epidemiológico torna as doenças com determinantes genéticos cada vez 
mais relevantes como problema de saúde pública. O presente trabalho 
busca avaliar a abordagem interdisciplinar dos conseitos de genética nos 
diferentes momentos da graduação dos estudantes de medicina, tendo em 
vista a crescente demanda de pacientes com queixas relacionadas a fotores 
genéticos, o avanço da ciência no campo da genética e a necessidade do 
entendimento sobre tal ciência para um bom atendimento em todos os níveis 
de atenção em saúde. 
  Métodos -   Trata-se de um estudo transversal descritivo, que foi 
realizado através da aplicação de questionário para 30 estudantes do Curso 
de Medicina da Universidade Federal de Sergipe. Através de um 
questionário semi-estruturado foram feitas 3 perguntas para a 
caracterização da amostra e duas perguntas abertas relacionadas ao tema: 
Abordagem interdiciplinar de conceitos de genética durante a formação 
médica na UFS. Foi utilizado o método de análise do discurso do sujeito 
coletivo (DSC) para avaliação do conteúdo discursivo do resultado de 
acordo com a caracterização amostral 
  Resultados – Para a primeira pergunta discursiva foram 
elencadas 8 ideias centrais, a saber: “Saúde da Criança” (36,6%), Câncer 
(23,3%), “Biologia Celular” (20%), “Fisiologia” (20%), “Processos 
Patologicos Gerais” (16,6%), “Embriologia” (16,6%), “Saúde do Adulto” 
(16,6%) e “Saúde da Mulher” (13,3 %). Para a sugunda pergunta discursiva 
também foram selecionadas 8 ideias centrais, “Não busquei sana-los” 40%, 
“Internet” (20%), “Dificuldade em Entender Genética” (20%), “Livros” 
(16,6%), “No ciclo Básico” (16,6%), “No ciclo clínico” (13,3%), “Durante toda 
a Formação” (13,3%) e “Falta de Interesse em Genética” (13,3%),  
  Conclusão – Ficou evidente que apesar de perceberem a 
genética como uma área de grande importância no campo da saúde e que 
ultrapassa os limites das disciplinas especificas sobre essa ciência, sendo 
resgatada em diversas disciplinas durante o processo de formação do 
Médico, na Universidade Federal de Sergipe, os acadêmicos não buscam 
sanar as informações em genética que necessitam, ainda veem o tema 
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como tedioso ou chato e não se aprofundam no conhecimento das bases 
genéticas das patologias que estudam no decorrer da graduação. 
  Palavras-chave: Genética Médica; Interdiciplinaridade; 






             Introduction - Genetic training in undergraduate medical courses is 
fundamental for understanding the biological determinants of the health-
disease binomial. In addition, the changing epidemiological profile makes 
diseases with genetic determinants increasingly relevant as a public health 
problem. The present work aims to evaluate the interdisciplinary approach of 
genetics concepts in different moments of undergraduate medical students, 
considering the growing demand of patients with complaints related to 
genetic factors, the advance of science in the field of genetics and the need 
for understanding. about such science for good care at all levels of health 
care. 
             Methods - This is a descriptive cross-sectional study that was 
conducted through the application of a questionnaire to 30 medical students 
at the Federal University of Sergipe. Through a semi-structured 
questionnaire, 3 questions were asked to characterize the sample and two 
open questions related to the theme: Interdisciplinary approach to genetics 
concepts during medical training at UFS. The collective subject discourse 
analysis method (CSD) was used to evaluate the discursive content of the 
result according to the sample characterization. 
             Results - For the first discursive question 8 core ideas were listed, 
namely: “Child Health” (36.6%), Cancer (23.3%), “Cell Biology” (20%), 
“Physiology” (20 %), “General Pathological Processes” (16.6%), 
“Embryology” (16.6%), “Adult Health” (16.6%) and “Women's Health” 
(13.3%). For the suggested discursive question, 8 core ideas were also 
selected: “I did not seek to heal them” 40%, “Internet” (20%), “Difficulty in 
Understanding Genetics” (20%), “Books” (16.6%) , “In the Basic Cycle” 
(16.6%), “In the Clinical Cycle” (13.3%), “Throughout Training” (13.3%) and 
“Lack of Interest in Genetics” (13.3% ). 
             Conclusion - It was evident that despite perceiving genetics as an 
area of great importance in the field of health and that surpasses the limits 
of specific disciplines about this science, being rescued in several disciplines 
during the process of doctor training, at the Federal University of Sergipe , 
academics do not seek to remedy the genetic information they need, they 
still see the subject as boring or boring and do not delve deeper into the 















































             A Genética surgiu na medicina no início do século XX, quando 
Garrod e outros perceberam que as leis mendelianas de hereditariedade 
eram capazes de explicar a recorrência de certos transtornos nas famílias. 
Durantes os 100 anos seguintes, a genética médica passou de uma 
pequena subespecialidade preocupada com alguns poucos transtornos 
hereditários raros a uma especialidade médica reconhecida, cujos conceitos 
e abordagens constituem componentes importantes do diagnóstico e 
tratamento de muitas doenças, tanto as comuns quanto as raras. Isso é 
ainda mais notável no começo do século XXI, com a conclusão do projeto 
Genoma Humano, um empreendimento internacional para detectar a 
sequência completa do genoma humano, definido como a soma total de 
informações genéticas da nossa espécie ¹. 
             Em 1856, quando Mendel estabeleceu as leis da hereditariedade, 
era inconcebível imaginar o desenvolvimento e as perspectivas da genética 
para este século. Recente, e resumidamente, vivenciamos no cenário 
internacional a discussão acerca dos alimentos transgênicos em 1996, a 
clonagem da ovelha Dolly em 1997, o sequenciamento do genoma humano 
em 2000, os estudos na área da proteômica em 1998, da metabolômica em 
2003, do exoma em 2009, e mais atualmente estamos aprendendo com as 
pesquisas na área da epigenética, além das focadas em terapias gênicas 
para a cura de doenças genéticas, ambas com estudos datados desde 1990. 
Com o avanço das tecnologias genéticas, o diagnóstico de indivíduos 
portadores de doenças genéticas e/ou com predisposição genética estão 
aumentando a cada dia, criando, assim, uma demanda pelo repasse de 
informações que visem ao esclarecimento dos mecanismos genéticos 
básicos envolvidos na determinação e no tratamento das condições 
humanas, sejam elas físicas ou comportamentais. O fornecimento de 
informações desta natureza tem múltiplos benefícios, que vão desde a 
prevenção do surgimento de novos casos à melhoria da qualidade de vida 
das pessoas envolvidas ².  
            A Genética na área de saúde pode abordar desde estudos de 
herança de doenças nas famílias, mapeamento de genes em locais 
específicos do cromossomo e análise dos mecanismos moleculares através 
dos quais os genes causam as doenças, até o diagnóstico e tratamento da 
doença, como também a consulta ou aconselhamento genético que envolve 
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a comunicação de informações relativas a riscos, prognósticos e 
tratamentos para pacientes e suas famílias ³.  
             Estima-se que uma parcela significativa da população necessite de 
algum tipo de atendimento relacionado a problemas genéticos, seja para 
diagnóstico, tratamento ou aconselhamento. No entanto, poucos indivíduos 
e famílias recebem o atendimento necessário por motivos diversos, 
destacando-se a desinformação da comunidade a respeito de doenças 
hereditárias, a dificuldade de diagnóstico e encaminhamento para 
especialistas e a insuficiência de serviços de genética, muitas vezes restrita 
à universidade 4.  
            Há menos de um século, as doenças de origens não-genéticas 
(devido à desnutrição, condições sanitárias precárias e infecção por 
microrganismos) eram quase que exclusivamente a causa de mortalidade 
da maioria das crianças e a desnutrição proteico-calórica, responsável por 
grande número das internações nas enfermarias de hospitais pediátricos 
brasileiros. Nas últimas décadas houve uma melhoria nas condições de 
saúde da população nos grandes centros urbanos e, como resultado, as 
doenças genéticas vêm ganhando maior número em hospitais pediátricos 5.  
            À medida que os problemas de origem infectocontagiosa e carencial 
(pobreza) vão sendo resolvidos, aqueles de ordem congênita e hereditária 
se tornam pertinentes e de relevância na saúde pública, devendo ser alvo 
de ações oficiais específicas. Sabe-se que 5% dos nascidos vivos 
apresentam alguma anomalia do desenvolvimento determinada total ou 
parcialmente por fatores genéticos. Acrescentando-se os distúrbios que se 
manifestam mais tardiamente, como em certas enfermidades crônicas 
degenerativas, fica ainda mais evidente o efeito dos condicionantes 
genéticos sobre a saúde 6.  
            Diferentes tipos de alterações no material genético causam os 
distúrbios que podem ser classificados como: cromossômicos, 
monogenéticos, multifatoriais e mitocondriais. Essas alterações podem 
tanto ser herdadas, que é o caso da maioria das doenças genéticas já 
encontradas e descritas, quanto originadas por novas mutações, 
especialmente em tecido somático, provocando doenças como o câncer ³.  
            A consulta genética está se tornando uma área importante da 
genética humana aplicada, e um crescente número de pacientes solicitam 
informações ou são encaminhados para consulta sobre diagnóstico, impacto 
e riscos de recorrência da doença genética. À medida que tanto a mídia, 
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quanto a literatura disseminam novidades sobre a genética, o interesse 
público e dos profissionais de saúde cresce ainda mais 7.  
            Apesar do crescente interesse de graduandos e recém-graduados 
de cursos de Saúde pela atuação na área de Genética Humana Clínica, 
observa-se uma lacuna enorme na capacitação destes profissionais. No 
Brasil, considerando a nova política do SUS de Atenção às Doenças Raras 
que prevê uma demanda maior de profissionais de Saúde capacitados para 
atendimento público, constata-se a necessidade de atenção urgente em 
Genética Humana e Clínica na formação dos profissionais da Saúde ².  
            O manejo das condições genéticas deve ser conhecido pelos 
profissionais que atendem as famílias em todos os níveis de assistência à 
saúde. Na atenção primária, por exemplo, a identificação de um risco 
genético (incluindo os reprodutivos ou a predisposição para doenças) 
permite o encaminhamento dos casos, quando necessário, bem como o 
acompanhamento dos pacientes afetados e de suas famílias 8. Uma 
intervenção precoce nos diversos casos de doenças genéticas e de 
malformações congênitas pode diminuir a morbidade e mortalidade, como 
também permite o adequado aconselhamento das famílias 9.  
            Dados mundiais e nacionais sugerem que a maioria dos profissionais 
de saúde não especialistas em Genética tem algum conhecimento básico 
da especialidade, porém é incapaz de fornecer informação e orientação 
adequadas sobre doenças dessa natureza e procedimentos relacionados. 
Como o primeiro contato dos pacientes com doença genética usualmente é 
com um médico generalista, com quem desenvolvem uma relação de 
confiança, estes têm um papel fundamental no encaminhamento e 
orientação dos pacientes. Em países onde não há serviços de Genética em 
número suficiente, o paciente pode ser acompanhado apenas pelo médico 
de Atenção Primária. Por esse motivo, esses profissionais necessitariam 
receber uma maior atenção às doenças genéticas em sua formação para 
que possam cumprir o papel de orientador satisfatoriamente 10. 
             Os princípios e as abordagens genéticos não se restringem a 
nenhuma especialidade ou subespecialidade médica; ao contrário, 
permeiam muitas áreas da medicina. Para que os pacientes e suas famílias 
possam se beneficiar plenamente da expansão do conhecimento genético, 
todos os médicos e seus colegas nas profissões de saúde precisam 
entender os princípios subjacentes da genética humana. Esses princípios 
incluem a existência de forma alternativas de um mesmo gene (alelos) na 
população; a ocorrência de fenótipos semelhantes surgidos a partir de 
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mutações e variações em diferentes loci; a noção de que os transtornos 
familiares podem surgir a partir de variantes genéticas que causam 
suscetibilidade a doenças em meio as interações gene-gene e gene-
ambiente; o papel das mutações somáticas no câncer e no envelhecimento; 
a possibilidade de se realizarem diagnósticos pré-natais, exames pré-
sintomáticos e triagens populacionais; e, por fim, a promessa de poderosas 
terapias baseadas nos genes ¹. 
             A formação em genética nos cursos de graduação em medicina é 
fundamental para o entendimento dos determinantes biológicos do binômio 
saúde-doença. Além disso, a mudança do perfil epidemiológico torna as 
doenças com determinantes genéticos cada vez mais relevantes como 
problema de saúde pública. Assim, manejar as doenças com este perfil, 
tanto em pacientes como em suas famílias, de forma ética, diligente e 
considerando a lógica e as políticas do Sistema Único de Saúde, passa a 
ser competência desejável para todos os médicos, impactando na sua 
formação na graduação 11. 
                    Na Universidade Federal de Sergipe (UFS) o curso de 
Graduação em Medicina do Campus da Saúde Professor João Cardoso 
Nascimento Júnior segue o modelo tradicional de ensino em Medicina, 
dividido de maneira leiga em três distintos, complementares e subsequentes 
ciclos. Um ciclo básico, correspondente aos quatro primeiros períodos, no 
qual são vistas discíplinas de introdução ao universo da saúde, desde às 
disciplinas biológicas como anatomia humana e biologia celular, até às 
disciplinas sociais como Introdução à Saúde da Família e Comunidade. Um 
ciclo clínico, no qual são vistas diciplinas voltadas para o aprendizado e 
aprimoramento das hábilidades médicas, no qual são vistas disciplinas 
como Saúde do Adulto, Saúde da Criança, Saúde da Mulher e Genética 
Clínica, a unica disciplina de genética obrigatória na grade curricular. E por 
fim, um ciclo de estágios e atividades nas grandes áreas da medicina, o 
internato, que corresponde aos dois últimos anos do curso.   
                    O presente trabalho busca avaliar a abordagem interdisciplinar 
dos conseitos de genética nesses diferentes momentos da graduação dos 
estudantes de medicina, tendo em vista a crescente demanda de pacientes 
com queixas relacionadas a fotores genéticos, o avanço da ciência no 
campo da genética e a necessidade do entendimento sobre tal ciência para 




4. Métodos  
 
  Trata-se de um estudo transversal descritivo, que foi realizado 
através da aplicação de questionário para estudantes do Curso de Medicina 
da Universidade Federal de Sergipe . Os Estudantes do curso de Medicina 
da UFS, pertenciam a três diferentes grupos: A) alunos do ciclo básico que 
ainda não tinham cursado a disciplina de Genética Médica, considerando o 
3º e 4º períodos; B) alunos do ciclo Cínico e Internato que já cursaram a 
disciplina de Genética Médica, considerando do 6º ao 9° períodos; C) alunos 
do internato que, devido à alteração na grade curricular, não tiveram a 
disciplina de Genética Médica, 10º e 11º período. O cuidado com a seleção 
dos estudantes em diferentes etapas do curso foi motivado para dar voz aos 
diferentes momentos vividos durante a formação.  
  O número de indivíduos em cada grupo foi de 10 estudantes, 
formando um total de 30 indivíduos, seguindo o que é encontrado na 
literatura em pesquisas de mesmo caráter e abordagem 12. 
  Através de um questionário semi-estruturado foram feitas 3 
perguntas para a caracterização da amostra e duas perguntas abertas 
relacionadas ao tema: Abordagem interdiciplinar de conceitos de genética 
durante a formação médica na UFS.  As entrevistas foram gravadas, 
tomando-se o cuidado do entrevistador não citar o nome do participante ou 
qualquer outra informação de identificação do mesmo, e depois transcritas 
na integra para posterior análise. As entrevistas foram feitas entre agosto e 
setembro de 2019. 
  As entrevistas foram realizadas por pesquisador treinado que 
explicou os objetivos da pesquisa e o Termo de Consentimento Livre e 
Esclarecido em horário e local pre-estabelecido entre pesquisador e 
participante. O aluno que aceitou livremente participar da entrevista, nas 
condições da pesquisa, recebeu e assinou duas cópias do Termo de 
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), ficando com uma e devolvendo 
a outra ao aplicador. Não houve tempo mínimo para responder às perguntas 
do questionário. 
  Foi utilizado o método de análise do discurso do sujeito coletivo 
(DSC) para avaliação do conteúdo discursivo do resultado de acordo com a 
caracterização amostral 13,14,15,16,17. O DSC é uma forma de 
metodologicamente resgatar e apresentar as representações sociais obtidas 
de pesquisas empíricas. Nessas, as opiniões ou expressões individuais que 
apresentam sentidos semelhantes são agrupadas em categorias 
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semânticas gerais, como normalmente se faz quando se trata de perguntas 
ou questões abertas. O diferencial da metodologia do DSC é que a cada 
categoria estão associados os conteúdos das opiniões de sentido 
semelhante presentes em diferentes depoimentos, de modo a formar com 
tais conteúdos um depoimento síntese, redigido na primeira pessoa do 
singular, como se trata de uma coletividade falando na pessoa de um 
indivíduo 15.  
  A confidencialidade dá informação quanto ao conteúdo de 
identificação do participante, assim como o anonimato por ocasião de futura 
publicação dos resultados serão assegurados, havendo o compromisso dos 
pesquisadores com a obediência à Resolução do do Conselho Nacional de 
Saúde (CNS) 510, de 07 de abril de 2016. 
  Essa pesquisa teve seu projeto previamente aprovado pelo 
Comitê de Ética da Universidade Federal de Sergipe com parecer registrado 







  A média de idade dos 30 alunos foi de 22,5 anos, sendo que o 
mais novo tinha 19 anos e o mais velho tinha 26 anos. A distribuição por 
sexo ficou da seguinte forma, 14 individuos do sexo feminino (46,67%) e 16 
individuos do sexo masculino (53,33 %).  
  Para a primeira pergunta: Durante o curso, nas diferentes 
disciplinas que já cursou (não sendo disciplina de genética), você consegue 
se lembrar de situações em que temas de genética foram abordados? Se 
sim, cite algum(s) exemplos dessas situações e em qual(s) disciplina(s). 
Para esta pergunta foram elencadas 8 ideias centrais a partir das 
expressões chave que derivaram da analise das respostas dos 
entrevistados para compor o DSC. A idéia central “saúde da criança” foi a 
mais citada (36,6%), para os entrevistados é durante essa disciplina que são 
abordados o maior número de conteúdos de genética em uma  disciplina 
que não seja disciplina de genética. A segunda idéia central mais citada foi 
o termo “câncer” (23,3%), para os alunos o tema é abordado em diferentes 
disciplinas durante a formação e possui um componente genético 
importante. 
  A terceira e a quarta ideias centrais aparecem empatadas em 
frequência de citações sendo elas “biologia celular” e “fisiologia humana” 
(20% cada), disciplinas do ciclo básico que segundo os entrevistados 
abordam conceitos moleculares relacionados à genética e a influência 
genética na fisiologia endócrina, respectivamente. As demais ideias centrais 
foram “Processos Patológicos Gerais (16,6%)”, “Embriologia (16,6%)”, 
“Saúde do adulto (16,6%)” e “Saúde da Mulher (13,3%)”. As ideias centrais 
para a primeira pergunta se encontram na tabela 1, acompanhadas de suas 
respectivas representações no DSC. 
  Para a segunda pergunta: Por sua própria percepção, em quais 
momentos da sua formação haveria necessidade de se acrescentar alguma 
informação sobre genética? Você buscou saná-los? Se sim, como? 
Também foram elencadas 8 ideias centrais. “Não busquei saná-los” (40%) 
foi a ideia central mais frequente, para os alunos, mesmo com a necessidade 
de buscar alguma informação complementar sobre genética durante o 
curso, não houve essa busca.  
  A segunda e a terceira ideias centrais tiveram a mesma 
frequência, “Internet” (20%) e “dificuldade em entender genética” (20%). A 
primeira sendo a ferramenta mais citada quando houve alguma necessidade 
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de pesquisa em genética e a segunda sendo um obstáculo citado algumas 
vezes como fator limitante da busca e do entendimento de conceitos de 
genética durante a formação.  
  “Livros” (16,6%) e “ciclo básico” (16,6%) também obtiveram a 
mesma frequência de citações, apresentando-se como a quarta e a quinta 
ideias centrais. Livros foi a segunda ferramenta mais citada como meio de 
buscar sanar conceitos de genética durante a formação e o ciclo básico foi 
o momento do curso em que os entrevistados mais citaram como tendo 
necessidades de sanar esses conceitos. As demais ideias centrais foram 
“No ciclo clínico” (13,3%), “Durante toda a formação” (13,3%) e “Falta de 
interesse em genética” (13,3%). As ideias centrais para a segunda pregunta 





6.  Discussão 
 
   Apesar de presente no dia a dia do estudante de medicina nas 
diferentes disciplinas do curso e dos recentes avanços da ciência no 
panorama mundial, a genética está longe de ser uma disciplina entre as mais 
queridas desse público.  De acordo com o estudo de Correia, Vitiello, 
Cardoso, e Horovitz houve sempre referências à genética como uma matéria 
da faculdade, algumas vezes considerada difícil ou tediosa 12. No presente 
estudo não foi diferente, por vezes, ao serem abordados sobre o tema em 
questão os alunos deixaram transparecer seu desinteresse ou resistência 
com o assunto. 
  Em relação ao conteúdo do DSC para a primeira pergunta, foi 
visto que existe contato com conceitos de genética, desde o ciclo básico em 
disciplinas como Biologia celular e Fisiologia Humana até o ciclo clínico e 
internato em abordagens da Saúde da Criança, da Saúde do Adulto e da 
Saúde da Mulher. Os estudantes foram capazes de citar doenças com base 
genética, como anemia falciforme e deficiência de alfa-1 antitripsina, e 
aspectos da biologia molecular do processo de expressão genética, mas 
não se aprofundaram nesses conceitos, mostrando que se lembravam de 
terem visto tais assuntos em algum momento da formação, mas que 
apresentam pouco domínio do conteúdo em sua totalidade. 
  A ideia central mais prevalente, “Saúde da Criança” (36,6%), 
mostra que é nesse universo, o das doenças infantis, que mais se abordam 
conceitos de genética em disciplinas que não às de genética. Contudo, 
apesar de perceberem a importância e a frequência do tema, não houve a 
citação de meios de prevenção às doenças genéticas para essa faixa etária, 
como os cuidados dispensados no pré-natal e o aconselhamento genético a 
famílias com história de doença genética, bem como outras medidas. Não 
houve também, menção a exames diagnósticos da especialidade ou a 
características das patologias citadas, mostrando que há uma lacuna entre 
o conhecer as doenças genéticas abordadas nas matérias da Saúde da 
Criança e o saber as bases genéticas das mesmas doenças. O mesmo 
padrão se repete para as ideias centrais “Saúde do Adulto” (16,6%) e “Saúde 
da Mulher” (13,3%). 
             Para as ideias centrais “Biologia Celular” (20%), “Fisiologia” (20%), 
“Processos Patológicos Gerais” (16,6%) e “Embriologia” (16,6%), todas 
disciplinas do ciclo básico, ficou evidente que desde o início do curso há 
exposição ao tema de discursão desse artigo. Ainda assim, apesar de 
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citarem diversos momentos em que viram conceitos genéticos durante 
essas disciplinas, principalmente os relacionados às bases moleculares da 
expressão genética, como “DNA”, “RNA”, “bases nitrogenadas” e 
“nucleotídeos” e os relacionados ao desenvolvimento do “câncer” (23,3%) 
como “proto oncogenes” e “oncogenes” os acadêmicos não destrincharam 
o significado desses conceitos e também não pontuaram seus papeis nas 
cadeias de eventos de que participam. Talvez para não se estenderem em 
seus discursos por desinteresse pelo tema, ou por falta de segurança quanto 
ao conteúdo, os alunos não se aprofundaram em seus discursos.  
  Para a segunda pergunta, a ideia central mais frequente “Não 
busquei saná-los” (40%), demonstra que apesar de reconhecerem que a 
genética é uma ciência que se apresenta em diversas disciplinas durante a 
formação e que seu domínio é importante para a obtenção de uma boa 
formação como médico generalista, os estudantes não se empenham em 
buscar complementar informações sobre o tema, mesmo quando há 
necessidade. Ou ainda, quando buscam, o fazem principalmente em fontes 
menos confiáveis, de forma rápida e com a intenção de sanar conceitos 
rasos para resoluções imediatas, como fica evidente pela ideia central 
“internet” (20%), na qual o DSC afirma como ferramenta de pesquisa sites 
como Wikipédia e Google. Houve ainda a ideia central “livros” (16,6%) 
demonstrando que essa também é uma forma de sanar as dúvidas à cerca 
do conteúdo, seja em livros de genética, seja em livros de especialidades 
médicas.  
              “Dificuldade em entender genética” (20%) e “Falta de interesse em 
genética” (13,3%) reforçam o que já foi dito, que a genética é tida como uma 
disciplina difícil, tediosa ou chata. No presente estudo fica evidente que tal 
afirmativa é também verdadeira para conceitos genéticos abordados em 
outras disciplinas. O DSC revela que há em diversos momentos da formação 
uma dificuldade em entender tais conceitos, seja pela ausência de uma 
disciplina especifica de genética obrigatória no ciclo básico que 
apresentasse esses conceitos de forma a sedimentar melhor os assuntos, 
seja pela não valorização do tema pelos próprios alunos, que apesar de 
considerarem importante, não se empenham em se aprofundar no tema.  
  Por fim, as ideias centrais “No ciclo Básico” (16,6%)”, “No ciclo 
clínico” (13,3%) e “Durante toda a formação” (13,3%) demonstram os 
momentos do curso em que os estudantes sentiram a necessidade de sanar 
algum conhecimento em genética, tendo ido ou não em busca da 
informação.  Isso demonstra que há, em praticamente toda a formação do 
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Médico, uma abordagem interdisciplinar de conceitos de genética e que o 
estudante percebe essa tendência das ciências da saúde atuais, mas não 
se interessa pelo assunto, ou, diante da demanda excessiva do curso não 
tem tempo para buscar essas informações, ou ainda, falta amadurecimento 
acadêmico, se atentando apenas na abordagem restrita das disciplinas, sem 
autonomia para buscar por conta própria as informações complementares.   
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7.  Considerações finais 
 
A genética é uma ciência em ascensão e na área da saúde não é 
diferente, vivemos um momento de franca expansão de pesquisas genéticas 
no campo dos diagnósticos, dos tratamentos e das melhorias nos diversos 
processos saúde/doença. Para acompanhar tais evoluções é necessário 
que os egressos dos cursos de saúde saibam interpretar e conduzir 
situações problema no contexto das doenças genéticas e para isso 
necessitam de domínio dos conceitos básicos e dos processos de 
interdisciplinaridade entre genética e as outras áreas desse vasto universo.  
Para os estudantes de medicina não é diferente, existe uma grande 
demanda de patologias e eventos que ultrapassam a fronteira das 
disciplinas de genética, que são momentos pontuais durante o curso, e se 
manifestam nas diversas disciplinas durante toda a formação. O presente 
estudo observou que os acadêmicos de medicina da UFS compreendem a 
importância do entendimento dos conceitos e processos genéticos para uma 
boa formação, que atenda a demanda atual da sociedade. Contudo, não é 
dispensada a devida atenção que o tema merecia por parte dos mesmos. 
Os acadêmicos demonstraram que apesar de terem um 
conhecimento global das doenças genéticas e de sua participação no 
cenário da saúde pública, ainda não possuem um conhecimento melhor 
fundamentado das bases e dos processos genéticos envolvidos em tais 
doenças. Outro ponto que se mostrou evidente foi a busca pontual de termos 
de genética, buscando suprir déficits, de maneira resumida e em fontes 
menos confiáveis de publicação. 
Dessa maneira, fica evidente que apesar de perceberem a genética 
como uma área de grande importância no campo da saúde e que ultrapassa 
os limites das disciplinas especificas sobre essa ciência, sendo resgatada 
em diversas disciplinas durante o processo de formação do Médico, na 
Universidade Federal de Sergipe, os acadêmicos não buscam sanar as 
informações em genética que necessitam, ainda veem o tema como tedioso 
ou chato e não se aprofundam no conhecimento das bases genéticas das 
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Tabela 1. Ideia central, frequência da resposta e trecho do DSC para 
a pergunta: Durante o curso, nas diferentes disciplinas que já cursou 
(não sendo disciplina de genética), você consegue se lembrar de 
situações em que temas de genética foram abordados? Se sim, cite 












Saúde da Criança 
(36,6%) 
 
“Na saúde da criança, 
vimos as síndromes 
genéticas, como a 
síndrome de Down; a 
triagem neonatal e 
doenças como fibrose 
cística, anemia 
falciforme e hiperplasia 
adrenal congênita; as 
causas de baixa 
estatura e alterações no 
desenvolvimento 
puberal, como a 










Câncer ( 23,3%) 
 
“A gente vê tudo do 
câncer, temas de 
genética para explicar o 
desenvolvimento de 
neoplasias, por 
exemplo o câncer de 




neoplasias, o papel da 
genética na 
carcinogênese, aqueles 
proto oncogenes e 
oncogenes. Na Saúde 
da Mulher a gente viu a 
propensão genética a 









Biologia celular (20 %) 
 
“Em biologia celular a 
parte das enzimas que 
fazem a transcrição do 
DNA, as bases 
nitrogenadas, os 
nucleotídeos, o próprio 
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conceito de gene, RNA, 
transcrição, tradução, 
as bases moleculares 
que estão envolvidas 
com a questão da 
influência genética, a 
ação da proteína p23 










“A influência genética e 
o fator hereditário na 
disciplina de fisiologia, 
que apontava nas vias 
da insulina todos os 
genes envolvidos, 
principalmente na parte 
de Diabetes, que pode 
















neoplasias, o papel da 
genética na 
carcinogênese, aqueles 








“Na embriologia, os 
problemas decorrentes 




feto, os códons de 










Saúde do adulto 
(16,6%) 
 
“Em saúde do adulto os 




deficiência de alfa 1 
antitripsina na 




hematologia e o 






Saúde da Mulher 
(13,3%) 
 
“Na Saúde da Mulher a 
gente viu a propensão 
genética a tipos 
específicos de câncer, 
como o câncer de 
mama e vimos também 









Tabela 2 - Ideia central, frequência da resposta e trecho do DSC para 
a pergunta: Por sua própria percepção, em quais momentos da sua 
formação haveria necessidade de se acrescentar alguma informação 























“Eu não busquei 
sanar esse déficit 
das disciplinas, por 
falta de tempo e de 
orientação. Em 
nenhum momento 




que por falta de 
interesse. Eu 
realmente senti 
falta da genética 
em alguns 
momentos, 
algumas coisas eu 
fui procurando 
saber, outras eu fui 
deixando passar, 









“Nas situações em 
que houve 
necessidade de se 
acrescentar 
alguma informação 
sobre genética eu 
fiz uma pesquisa 
rápida na internet, 
Wikipédia, Google, 
esses sites assim 
mesmo, de forma 
mais geral para 
compreender o 
básico mesmo, 






“Eu senti um pouco 



















assuntos eu não 





gente fica sem 













pelos livros, livros 
de fisiologia, livros 
na biblioteca, 
busquei 
informações que a 





etiologias, eu acho 









No ciclo Básico 
(16,6%) 
 
“No Básico, eu tive 
que estudar com 
mais afinco essa 
parte para 
entender melhor, 
porque eu acho 
muito abstrato. Eu 
acho que genética 
deveria vir desde o 
início do ciclo 
básico, junto com 
anatomia e 
bioquímica, até 
























No ciclo clínico 
(13,3%) 
 




surgindo mais nos 
útimos dois 
períodos que nós 
passamos a ter 
muito mais contato 
com a clínica, mais 
contato com os 








suspeita de uma 
clínica de doença 
genética, ele tem 


















durante toda a 
formação é 






futuro com mais 
facilidade e 
conseguir sanar os 
problemas, 
causando a 
melhoria da saúde 










patologia, eu acho 




















senti falta da 
genética em 
alguns momentos, 
algumas coisas eu 
fui procurando 
saber, outras eu fui 
deixando passar. 
Eu acho que ainda 
falta um pouco de 
atenção para a 
genética. Em 
nenhum momento 







































ANEXO 1: Termo De Consentimento Livre E Esclarecido 
 
 
UNIVERSIDADE FEDERAL DE SERGIPE 
CENTRO DE CIÊNCIAS BIOLÓGICAS E DA SAÚDE 




TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO 
 
Prezado participante,  
 
Você está sendo convidado (a) a participar da pesquisa “ABORDAGEM INTERDISCIPLINAR DE 
CONCEITOS DE GENÉTICA DURANTE A FORMAÇÃO MÉDICA NA UNIVERSIDADE FEDERAL DE 
SERGIPE”, desenvolvida por Italo Oliveira Santos, discente do curso de Medicina da Universidade Federal 
de Sergipe, sob orientação do Professor Dr. Bruno Lassmar Bueno Valadares, professor do Departamento 
de Biologia da Universidade Federal de Sergipe. 
O estudo proposto tem como objetivo obter um panorama acerca da abordagem de conceitos de 
genética durante o processo de formação dos estudantes do curso de Medicina da Universidade Federal de 
Sergipe, tendo em vista a crescente demanda de pacientes com queixas relacionadas a fatores genéticos, o 
avanço da ciência no campo da genética e a necessidade do entendimento sobre tal ciência para um bom 
atendimento em todos os níveis de atenção em saúde. Os resultados serão divulgados em artigos científicos e 
na forma de dissertação/tese. Sua participação é voluntária, isto é, ela não é obrigatória, e você tem plena 
autonomia para decidir se quer ou não participar, bem como retirar sua participação a qualquer momento. Você 
não será penalizado caso decida não participar da pesquisa ou, tendo aceitado, desistir desta.  
           Serão garantidas a confidencialidade e a privacidade das informações por você prestadas. O risco desse 
estudo é de constrangimento, tendo em vista a exposição dos estudantes a uma entrevista direcionada por 
questionário que irá avaliar sua percepção sobre um determinado tema, porém será sempre garantido o total 
sigilo da identidade de todos dos participantes da pesquisa. Dessa forma, qualquer dado que possa identificá-
lo será omitido na divulgação dos resultados da pesquisa, o material será armazenado em local seguro, e 
somente terão acesso às estas a pesquisador e seu orientador.  
            A qualquer momento, durante a pesquisa, ou posteriormente, você poderá solicitar do pesquisador 
informações sobre sua participação e/ou sobre a pesquisa. Os participantes têm a garantia de que serão 
esclarecidos sobre qualquer dúvida quanto à metodologia e aos objetivos da pesquisa. A sua participação 
consistirá em responder perguntas ao pesquisador do projeto durante uma entrevista. O questionário será 
composto por 8 questões, sendo as 4 primeiras de caracterização amostra, e as demais sobre a abordagem de 
Genética no decorrer do curso de Medicina. O áudio da entrevista será gravado, tomando-se todo o cuidado 
para não ser pronunciado seu nome ou qualquer outro dado que possa te identificar. 
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             Esta pesquisa trará como benefícios um melhor entendimento acerca do conhecimento sobre genética 
médica pelo médico generalista em formação, utilizando como amostra os alunos do curso de medicina da 
presente instituição. Desse modo, será possível ampliar os debates sobre o tema proposto e apontar possíveis 
melhorias no currículo da graduação em medicina no que diz respeito a genética médica. 
            A pesquisa foi elaborada de acordo com as diretrizes e normas regulamentadoras de pesquisa 
envolvendo seres humanos e atende às Resoluções 466/2012 e 510/2016, do Conselho Nacional de Saúde do 
Ministério de Saúde – Brasília – DF. Contato em caso de dúvidas: e-mail: italo_oliveirasantos@hotmail.com 
e telefone (79) 9 9862-8871.  
 
 









Declaro que entendi os objetivos e condições de minha participação na pesquisa e concordo em participar. 
 
_________________________________________ 

































ANEXO 2: Questionário 
 




Responda as questões a seguir podendo pedir esclarecimento sobre as mesmas a qualquer 
momento 
 






4. Durante o curso, nas diferentes disciplinas que já cursou (não sendo disciplina de Genética), 
você consegue se lembrar de situações em que temas de genética foram abordados? Se sim, cite 









5. Por sua própria percepção, em quais momentos da sua formação haveria necessidade de se 








ANEXO 3: Parecer do CEP 
 
 
